	Datos clínicos
	Edad de Inicio
	Diagnósticos                               Gen                        Proteína

	Fallo hepático agudo

Cataratas

Tubulopatía
	Neonatal /

Primera infancia 
	Fructosemia                                 ALDOB                     Aldosa B

Galactosemia                               GALT                        Gal-1-PUT

 Tirosinemia tipo I                         FAHD2A                    FAH



	Hepatitis, cirrosis,

Anemia, alt neurológicas
	Juvenil
	Enf. de Wilson                              ATP7B                      ATPasa

                                                                                       Cu-Transp

	Hipotonía grave,
	Congénito
	Síndrome de Lowe                       OCRL1                      PIPP

	dismorfia, catarata


	
	

	Hepatomegalia,
	Infancia
	Síndrome de Bickel-Fanconi        SLC2A2                     GLUT2

	hipoglucemia, raquitismo


	
	(glucogenosis)

	Extraordinario retraso
	3-12 meses
	Cistinosis                                      CTNS                         Cistinosina

	del crecimiento, fotofobia, 

anorexia, vómitos


	
	

	Miopatía, acidosis láctica


	Congénita / 

primeros meses


	Déficit de citocromo-c                  múltiples                     diversas

 oxidasa    

	Importante raquitismo vitamina D
	6 meses – 2 años
	TiTirosinemia tipo I                           FAHD2A                    FAH

	dependiente como forma de presentación 

 
	
	Citopatías mitocondriales             múltiples                    diversas



	Hipoglucemia, acidosis láctica                

Hepatomegalia, hiperlipemia           
	Infancia
	Glucogenosis tipo I                     G6PC                           G6Fosfatasa

	
	
	

	
	
	


